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RESUMO
Na população com baixa estatura (BE) a Síndrome de Turner (ST) é um diagnóstico 
diferencial obrigatório, este estudo visa conhecer as suas características clínico-
epidemiológicas para auxiliar no planejamento das ações de Serviço de Saúde.  A 
prevalência no Estado de Mato Grosso é presumida e o encontro de 17 casos foi aquém 
do esperado para uma freqüência conhecida de 1:2000 a 1:5000. Foi realizado um 
estudo descritivo de série de casos de pacientes com ST em uso de Hormônio de 
Crescimento (GH) com confirmação cariotípica, cadastradas no Sistema Único de 
Saúde (SUS) no período de julho de 1994 até julho de 2004. A maioria era natural e 
procedente de Cuiabá e Várzea Grande, 64,71% nasceu à termo, 23,52 % era baixo peso 
ao nascer, 70,59% (n=12/17) apresentava BE ao diagnóstico e peso normal (92,31%); 
94,12% (n=16/17) foi diagnosticado após 6 anos de idade e o início do tratamento foi 
tardio (7,08 e 15,50 anos de idade). A família foi responsável por 82,35% da suspeição 
diagnóstica e o diagnóstico foi feito em mais de 50% da amostra pelo Pediatra. Em
82,35% dos pacientes foi relatadas alterações dismórficas, a alteração clínica relatada 
como a mais freqüente foi a BE (82,35%) e também foi principal motivo de procurar 
consulta médica. O tipo de apresentação citogenética mais freqüente foi 45X (n=7/17,
41,18%), porém a maioria apresentava mosaicismo (n=8/17), com baixa frequência de 
solicitação de marcadores do cromossomo Y, 35,29% (n=6/17). As principais reações 
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dos familiares quando informados do diagnóstico foram tristeza, sentimento de 
impotência e preocupação com a estatura. A percepção da família sobre o motivo do uso 
do HG foi ST e/ou BE, 58,82% relatou moderada a grande dificuldade no acesso ao 
SUS para obtenção de medicamentos devido a entraves burocráticos. O gasto anual com 
GH nesses pacientes corresponde aproximadamente 16,00% do gasto total do Estado.
Palavras-chave: Sindrome de Turner. Baixa estatura. 
ABSTRACT
In the feminine population with short stature with the Turner Syndrome it is a 
differential obligatory diagnosis this study aims at knowing its clinical epidemic
characteristics to help in the planning of the actions of health care in this population. 
The prevalence in the State of Mato Grosso is unknown and the 17 cases reported were 
more than expected for a well-known frequency of 1:2000 to 1:5000. A descriptive 
study of series of patients' cases was accomplished with the Turner Syndrome in using 
the Growth Hormone with cariotip confirmation filled in the SUS until July 2004. Most 
of them were from Cuiabá and Várzea Grande, 64,71% were born to term, 23,52% were
low weight at birth, 70,59% (n=12/17) presented short stature at the diagnosis and had 
normal weight (92,31%); 94,12% (n=16/17) was diagnosed over age 6  and the 
beginning of the treatment was late (7,08 and 15,50 years of age). The family was
responsible for 82.35% of the diagnosis suspicion and the confirmation was made
mainly by the Pediatrician and the Endocrinologist. In 82.35% of the patients
dysmorphical terations reported as the most frequent was the short stature (82.35%) 
which was the main reason for looking for a doctor. The most frequent type of 
karyotype presentation was 45X (n=7/17, 41.18%), but most of them mosaicism 
(n=10/17, 58.82%), with low frequency of solicitation of markers of chromosome Y, 
35.29% (n=6/17). The main reactions of the family when they knew about the disease
weres adness, a feeling of impotence and concern about the stature. When asked about 
the use of the Growth Hormone, they reported that it was due to short stature or the 
Turner Syndrome. 58.82 % reported mild to great difficulties in the access to SUS to get 
medicine for the treatment due to bureaucratic problems. The annual expenses with the 
Growth Hormone, in these patients correspond approximately to 16% of the total 
expense of the State.
Keywords: Turner syndrome. Short
INTRODUÇÃO
O Brasil é um dos países do mundo com desigualdades socioeconômicas mais 
destacadas (OPAS 2005, IBGE 2016).
Na Constituição Brasileira de 1988 a questão de eqüidade foi tomada como igualdade 
no acesso aos serviços de saúde, uma vez que garantiu a universalidade do atendimento. 
Entretanto, a sustentabilidade desse sistema depende de aportes financeiros que estão 
além da capacidade de financiamento do setor, o que faz com que os indivíduos com 
maior poder aquisitivo busquem os serviços privados de saúde como forma de garantir o 
acesso quando necessário (NERI e SOARES 2004). A monitorização e a avaliação do 
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crescimento são ações básicas de saúde, pois é um indicador de saúde individual e 
coletivo, sendo que a baixa estatura e outros distúrbios do crescimento são alvos 
específicos das ações de prevenção e da prática pediátrica (COLE 2002, ZEFERINO et 
al. 2003, OLIVEIRA 2009, BARROS 2009, EISENSTEIN 2012).Entre os distúrbios 
que podem conduzir à baixa estatura na população feminina, destaca-se a Síndrome de 
Turner (ST) como causa frequente, sempre associado à monossomia parcial ou completa 
do cromossomo X. Historicamente, a ST foi descrita pela primeira vez por Šereševskij. 
em 1925, Otto Ullrich em 1930 e por Henry Turner em 1938 (PEREIRA TM 
2009,OLIVEIRA 2009). A ST é uma condição caracterizada por baixa estatura e 
disgenesiaovariana em mulheres com cromossomo X único e ausência de todo ou parte 
do segundo cromossomo sexual (X ou Y) em pelo menos um tecido (linfócitos ou 
linfoblastos) (SAENGER et al. 2001, FRÍAS et al. 2003). A frequência estimada da ST 
é 1: 2.130 nascidos vivos do sexo feminino (SUZIGAN 2005) e a sua prevalência entre 
as meninas com baixa estatura é de 1:60 (MARCONDES e BRICKS 2002). Quanto à 
hereditariedade sabe-se que não é familial e o risco de ter outro bebê com alterações 
cromossômicas, abortado ou nativivo, não está aumentado (PEREIRA TM 2009, 
PEREZ GS 2011). Existem raros casos de fertilidade em mulher 45X, sendo mais 
comum em mulheres portadoras de mosaicismo (BRAZ 2001). Têm sido demonstrados 
como alternativas possíveis a doação de ovócitos, gametas ou transplantes de embrião. 
Estudos em centros especializados relatam taxas de 50-60% de gravidez quando é feita 
a fertilização in vitro (SAENGER 1996, FRÍAS et al. 2003, PEREZ 2011, STEVEN 
2013). As mulheres com ST podem ter relações sexuais satisfatórias e relações pessoais 
gratificantes e significativas, assim como vida familiar (MARCONDES 2011, SHOX 
2003). O gene denominado SHOX = Short Stature HomeobOX foi o primeiro 
identificado e responsabilizado parcialmente pela baixa estatura nesta síndrome 
(MARUI et al. 2002, SANTOS LO 2013). O diagnóstico da ST depende do resultado do 
estudo cromossômico e deve ser feito em todos os indivíduos do sexo feminino com 
baixa estatura (VIGUETTI e MACIEL-GUERRA 1994, AUDI L, FERNADEZ-
CANCIO M, CARRASCOSA A 2013). O marcador do cromossomo Y ou parte dele 
está presente em 7-10% dos pacientes com esse agravo, e destes 15-25% podem 
desenvolver gonadoblastoma ou disgerminoma, por isso a sua presença deve ser 
pesquisada em todos os pacientes com esse diagnóstico e quando presente é 
recomendado a gonadectomia (OLIVEIRA MRM 2009, BATCH 2002, FRÍAS et al.
2003, PEREIRA TM 2009). Esse agravo pode ser diagnosticado ou suspeitado no pré-
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natal através do exame de ultrassonografia fetal e quando isso ocorre, é mandatário a 
realização amniocentese e/ou análise das vilosidades coriônicas, além do 
aconselhamento genético (SYBERT 2004, YANG et al. 1999, FRÍAS et al. 2003). O 
aborto espontâneo ocorre em 98-99% das gestações com esta síndrome (SYBERT 2004, 
ROSS et al. 2002, FRÍAS et al. 2003). A expressão fenotípica na ST varia de acordo 
com o grau de mosaicismo, pois, os portadores nem sempre apresentam as alterações 
dismórficas clássicas. Na Tabela 1 estão listadas as principais manifestações clínicas 
encontradas (FRÍAS et al. 2003, SYBERT 2004, SANTOS 2010, RODRIGUES 2013).
Tabela 1 Alterações clínicas em indivíduos com S. Turner (FRÍAS et al. 2003)
ALTERAÇÕES CLÍNICAS
Muito freqüente (mais de 50% dos 
indivïduos)
Freqüente (menos de 
50% dos indivíduos)
Ocasional (menos de 
5% dos indivíduos)
Deficiência de crescimento
Disgenesiagonadal
Linfedema de mãos e pés,
Unhas hiperconvexas e com cantos 
profundos
Orelhas com forma e rotação 
incomuns
Maxilar estreito e dentes sobrepostos
Micrognatia
Implantação baixa de cabelos
Tórax largo com inversão ou 
hipoplasia dos mamilos
Cubitovalgo
Encurtamento do quarto metacarpo
Exostose da tíbia
Tendência à obesidade
Otite média recorrente
Déficit de audição
Nevo pigmentado
Pescoço alado
Anormalidades 
renais
Anomalias 
cardiovasculares 
Hipertensão
Hipotireoidismo
Intolerância à 
glicose
Hiperlipidemia
Escoliose, cifose, 
lordose
Osteoporose
Gonadoblastoma
Doença Inflamatória 
Intestinal
Câncer de cólon
Neuroblastoma
Artrite Reumatóide 
Juvenil
Doença hepática
Diversas morbidades estão associadas a este agravo, decorrentes da própria doença e/ou 
secundária ao tratamento e/ou envelhecimento precoce desses pacientes, 
hipogonadismo, osteoporose e risco de doença cardiovascular provocada pela falta da 
proteção estrogênica (SAENGER 1996, COSTA et al. 2002, THIENSEN G et al. 2016). 
Assim, o manejo e tratamento de meninas com ST requer seguimento especial e 
multiprofissional, terapia de reposição com hormônio de crescimento (GH), estrogênio, 
oxandrolona e progesterona (BATCH 2002, FRÍAS et al. 2003, KOCHI 2008, 
COSTALONGA 2008, SANTOS 2010, BRAZ 2013). 
Em decorrência disso, estas pacientes necessitam de exames e medicamentos de alto 
custo, acarretando despesas para o Estado. Daí a necessidade de estruturar no nível de
37
    Revista Eletrônica FACIMEDIT, v5, n2, Ago/Dez. 2016
 ISSN 1982-5285 – Artigo original
Saúde Pública serviços especializados aptos a diagnosticar e acompanhar essas crianças 
e seus familiares.
MATERIAIS E MÉTODOS
Este é um estudo descritivo de série de casos de pacientes com ST em uso de GH 
cadastradas no setor de Gerência de Insumos para usuário de Medicamentos Especiais 
da Secretaria de Saúde do Estado de Mato Grosso desde 1994 até julho de 2004. Toda a 
metodologia foi desenvolvida obedecendo aos princípios éticos da Resolução 196/96 do 
Conselho Nacional de Saúde e o estudo foi aprovado pelo Comitê de Ética em Pesquisa 
do HUJM (CEP/HUJM) em 11 de junho de 2003. O estudo utilizou dados primários e 
secundários. Os dados primários foram obtidos através de entrevista com o responsável 
e quando possível com o paciente, no mês de agosto de 2004. Foi utilizado um 
questionário elaborado para esta pesquisa composto de questões abertas e fechadas, 
seguindo um roteiro pré-estabelecido. Os dados foram coletados em visita domiciliar ou 
no ambulatório de Desvios do Crescimento e Desenvolvimento do HUJM, quando o 
usuário era residente em Cuiabá ou Várzea Grande, complementados através de 
entrevista por telefone com o responsável, quando o domicílio era fora de Cuiabá. 
Para os dados secundários foram utilizadas as informações contidas nos prontuários 
arquivados no HUJM e nos formulários de solicitação de GH encaminhados para o 
Centro de Especialidades de Média e Alta Complexidade da SES/MT e arquivados na 
Gerência de Insumos para Usuários da SES/MT. Para contatar pacientes que não tinham 
número de telefone atualizado foram enviadas cartas registradas (n=8/17, 4,06%) 
solicitando que ligassem a cobrar para o telefone celular da pesquisadora e foi obtido 
êxito em 100% dessas solicitações.
Toda coleta de dados foi realizada pela própria pesquisadora. A casuística total deste 
trabalho foi de 17 pacientes.
Foram considerados os seguintes critérios de inclusão: fenótipo feminino, cariótipo 
compatível com ST, cadastradas no Centro de Especialidades de Média e Alta 
Complexidade da Secretaria Estadual de Saúde do Estado de Mato Grosso (SES/MT) 
até julho de 2004.
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Foram avaliadas as seguintes variáveis:
• Variaveis pessoais individuais: Data de nascimento, naturalidade e procedência,
peso e estatura de nascimento, classificação da idade gestacional (termo, pré-termo, pós-
termo), escolaridade, idade ao diagnóstico, idade em que foi iniciado o tratamento com 
GH, peso e estatura do paciente relatado na ficha de solicitação de GH do Centro de 
Especialidades de Média e Alta Complexidade da SES/MT.
x Variáveis familiares: estatura do pai (centímetro, cm), estatura da mãe (cm), 
história familiar: relato de familiares com ST, baixa estatura, renda familiar mensal, 
número de pessoas na família, escolaridade paterna e materna (número de anos de 
estudo), história clínica. 
x Diagnóstico: resultado do cariótipo, realização e resultado da pesquisa do 
marcador do cromossomo Y, quem fez a suspeição diagnóstica inicialmente, alterações 
dismórficas, alterações clínicas. 
x Tratamento: consumo mensal de GH, idade de início de uso de GH, ganho 
estatural com o GH, uso de outras drogas: oxandrolona, estrogênio, progesterona, 
levotiroxina.
x Utilização de serviços: local de encaminhamento, especialidade do profissional 
que fez o diagnóstico, profissionais envolvidos com o paciente após o diagnóstico, 
freqüência de acompanhamento médico após o diagnóstico e grau de dificuldade para a 
obtenção de medicamentos no SUS.
• Questões abertas: avaliação do conhecimento da família sobre a ST quanto ao
diagnóstico, tratamento e perspectivas futuras de constituição de prole. 
Os dados foram armazenados em um programa de base de dados do Epi-Info e Excel 
2000, com digitação dupla, realizada pela própria pesquisadora e um digitador 
profissional. Foram calculadas as freqüências, médias e medianas, de acordo com o tipo 
de variável em questão, e os resultados apresentados em gráficos e tabelas.
RESULTADOS
O resultado obtido entre o período de 1994 e 2004 mostrou que 82,35% (n=14/17), era 
natural do Estado de Mato Grosso. Em relação à naturalidade e procedência, a maior 
parte era de Cuiabá e Várzea Grande. A maioria, 64,71% (n=11/17) nasceu a termo, e 
35,29% (n=6/17) eram prematuros. A média de peso de nascimento dessas pacientes foi 
de 2.756,43g (1.750-4.100g), sendo que 4 eram baixo peso. Das 4 pacientes com baixo 
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peso ao nascer, 2 eram à termo e pequenas para a idade gestacional. Dos 6 prematuras 
da amostra 2 tinham peso abaixo de 2.500g, 2 tinham peso ignorado e 2 apresentavam 
peso acima de 2.500g. A estatura de nascimento variou entre 41 e 48 cm, sendo que em 
47,06% (n=8/17) esse dado era ignorado. Das que informaram a estatura ao nascimento 
(n=9/17), 3 estavam no canal de vigilância e somente 1 apresentou ao nascimento 
percentil comprimento abaixo de 3, sendo também era pré-termo e baixo peso.
A maioria, 70,59% (n=12/17) dos pacientes apresentava baixa estatura ao diagnóstico. 
Uma paciente estava no canal de vigilância e uma paciente tinha percentil estatura entre 
10 e 90.
Em 92,31% (n=12/13) dos pacientes o peso ao diagnóstico estava dentro da 
normalidade (Índice de Massa Corpórea, IMC entre o p5 e p<85), e 7,69% (n=1/13) 
estava acima do peso normal (pIMC > 95).
A idade ao diagnóstico das pacientes com ST variou entre 10,00 e 282,00 meses, com 
média = 117,11 meses, mediana = 119,00 meses (n=17). Esse diagnóstico ocorreu 
quando a maioria, 94,12% (n=16/17) dos pacientes apresentava idade acima de 6 anos. 
A idade de início do tratamento variou entre 85 e 186 meses, com média de 128,24 
meses, mediana de 122,00 meses (n=17). 
Não foi observada entre as pacientes nenhuma analfabeta. As dificuldades no 
aprendizado escolar foram detectadas em 17,65% (n=3/17) da amostra.
A média da estatura paterna dessa população é de 173,00 cm (n=15/17, mediana=172,00 
cm, variando entre 160,00-194,00 cm) e a materna é de 158,45 cm (n=15/17, 
mediana=158,00 cm, variando entre 149,00-172,00 cm). A maioria da estatura paterna 
estava entre o p10 e p90 com média e mediana similares de 1,70 m. Nenhum deles 
apresentava pE < 3, dois deles apresentavam pE entre 3 e 10 e um pE> 97. Somente 
uma mãe apresentava baixa estatura, 9 mães tinham pE entre 10 e 90, cinco estavam 
entre o p3 e p10. Somente a paciente 14 da amostra tinha história familiar de baixa 
estatura, e nenhum com história familiar de ST.
A média da renda familiar foi de R$ 1.187,47 e a renda familiar per capita foi de R$ 
282,77. Salário mínimo vigente na época de estudo é de R$ 260,00 (cotação média do 
dólar em agosto 2004, 1 USD = R$3,00). Toda amostra estudada (n=17) tinha renda 
familiar maior que 1 salário mínimo.
Quanto à escolaridade dos pais, foi evidenciado que 52,94% deles tinham 8 ou mais 
anos de estudo.
A apresentação citogenética mais frequente foi 45X (n=7/17; 41,18%). 
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A maioria (n=8/17) apresentava mosaicismo no resultado do cariótipo. Em 6/17 
pacientes foi feita a pesquisa de marcador do cromossomo Y, sendo que o resultado foi 
negativo em 5 e ignorado em uma delas. As pacientes 7 e 12 apresentaram mosaicismo 
no resultado do cariótipo com 46XY (45,X/46,XY), surpreendentemente a paciente 12 
foi uma das seis em que foi solicitado a pesquisa de marcador do cromossomo Y e o 
resultado foi negativo.
A família foi a responsável pela maioria das suspeições diagnósticas de baixa estatura 
(82,35%, n=14/17).
Em 82,35% (n=14/17) dos pacientes foram relatadas alterações dismórficas, sendo que 
em 71,43% foi relatado pescoço curto ou alado, 42,86 cúbito valgo, 35,71% tórax largo, 
28,57% implantação baixa de cabelos, 28,57% implantação baixa de orelhas, 21,43% 
encurtamento de dedos dos pés, 21,43% encurtamento de dedos das mãos, demais 
achados vide Tabela 2.
Tabela 2 Distribuição das alterações dismórficas encontradas em 14 pacientes com ST 
atendidos na rede pública do Estado de Mato Grosso no período entre Janeiro de 1994 e 
Julho de 2016, em comparação com dados de FRÍAS et al. 2003.
Alteração dismórficas presentes n % Frías et al. 2003
Pescoço curto ou alado 10 71,43 <50%
Cúbito valgo 6 42,86 >50%
Tórax largo 5 35,71 NR¥
Implantação baixa de cabelos 4 28,57 >50%
Implantação baixa de orelhas 4 28,57 >50%
Encurtamento dos dedos dos pés 3 21,43 NR
Encurtamento dos dedos das mãos 3 21,43 NR
Palato em ogiva 2 14,29 NR
Mamilos hipoplásicos 2 14,29 NR
Genitália pouco desenvolvida 2 14,29 >50%
Fenda palatina 1 7,14 NR
Úvula bífida 1 7,14 NR
Genovarum 1 7,14 NR
Clinodactalia 1 7,14 NR
Mandíbula pequena 1 7,14 >50%
Linfedema mãos e pés 1 7,14 >50%
Unhas (hiperconvexas, displásicas) 1 7,14 >50%
Olhos com fendas oblíquas 1 7,14 NR
Mãos e pés pequenos 1 7,14 NR
4° metacarpo curto 1 7,14 >50%
¥ NR=Não relatado
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As alterações clínicas associadas mais frequentes nesse grupo foram baixa estatura 
(82,35%), hipotireoidismo (35,29%), dificuldade de aprendizado escolar (29,41%) e 
otites (29,41%).
O gasto anual de GH com ST era em julho de 2004 da ordem de R$ 328.416,00, que 
corresponde a 15,88% do gasto total anual com GH pelo Estado, R$ 2.068.335,36. O 
intervalo entre o diagnóstico e a idade do início do tratamento com GH foi de menos de 
um mês a 112 meses (n=17). Excluindo-se dois pacientes com intervalos discrepantes, 
um o intervalo foi de 112 meses, mas, o diagnóstico foi aos dez meses de idade e outro 
iniciou tratamento com GH sete meses antes do diagnóstico de ST devido diagnóstico 
anterior de Nanismo Hipofisário.
Os 17 pacientes que usaram GH entre 1994 e 2004 referiram ganho de altura com o 
tratamento. Na análise objetiva dos dados conhecidos dos percentis de estatura no início 
do tratamento comparados com os dados de percentis após o tratamento, apesar do 
pequeno número da amostra estudada, a maioria não demonstrou mudança de canal de 
crescimento permanecendo abaixo de 3. Além do GH, outros medicamentos também 
foram referidos: 47,06% usam estrogênio, 41,18% usam levotiroxina, 29,41% usam 
oxandrolona, 17,65% usam progesterona, 3/17 (17,65%) não usavam nenhum outro 
medicamento. Quanto ao local de encaminhamento dos pacientes que usam GH, 
70,59% (n=12/17) foram encaminhados pelo SUS, sendo 66,67% (n=8/12) desses do 
HUJM. Foram encaminhados 29,41% (n=5/17) pacientes provenientes de serviços 
privados. O diagnóstico foi feito pelo Pediatra em 52,94% (n=9/17) dos casos, 29,41% 
(n=5/17) foi feito pelo Endocrinologista e 17,65% (n=3/17) pelo Geneticista. Apenas 
29,41% (n=5/17) dos pacientes estão em acompanhamento multiprofissional: Cirurgião 
Plástico, Cardiologista, Dermatologista, Ginecologista, Fonoaudiólogo, Psicóloga, 
Fisioterapeuta além do Pediatra ou Endocrinologista. A maioria (82,35%, n=14/17) dos 
pacientes referiu 1 consulta semestral, 11,76% (n=2/17) dos pacientes relataram 1 
consulta anual e 5,88% (n=1/17) relatou não realizar nenhum acompanhamento médico. 
Em relação ao grau de dificuldade de obtenção de medicamentos, 58,82% (n=10/17) das 
pacientes relataram moderada (41,18%, n=7/17) a grande dificuldade (17,64%, n=3/17) 
devido entraves burocráticos e 41,18% (n=7/17) não relataram dificuldades. Quando 
questionamos os responsáveis do motivo que levou ao uso do GH, 52,94% (n=9/17) 
relataram baixa estatura em decorrência da ST, 35,29% (n=6/17) referiram a ST, 5,88 
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(n=1/17) não sabe o motivo, 5,88% (n=1/17) relataram a falta de hormônio. Ao serem 
questionados sobre o tempo gasto para se chegar ao diagnóstico, 52,94% (n=9/17) 
relataram demora, 47,06% (n=8/17) não relataram demora. A maioria da idade 
diagnóstica foi tardia (acima de seis anos) tanto naqueles que relataram demora como 
naqueles que não relataram, com exceção do paciente 1. 
O principal motivo de procurar consulta médica antes do diagnóstico de ST, na amostra 
estudada inicialmente, foi baixa estatura, 52,94% (n=9/17), A maioria dos responsáveis 
pelas pacientes relatou alguma reação ao saber do diagnóstico atribuindo essa reação ao 
“fator surpresa”. Foi observado que 29,41% (n=5/17) dos familiares sentiram tristeza 
quando informados do diagnóstico, 23,53% (n=4/17) sentiram-se impotentes, 23,53% 
(n=4/17) referiram preocupação, 11,76% (n=2/17) relataram indiferença, 5,88% 
(n=1/17) sentiram-se aliviados perante o diagnóstico, 5,88% (n=1/17) referiram 
preocupação específica com a baixa estatura que advém da patologia. 
Quanto às expectativas para futuro, 29,41% (n=5/17) esperavam não ter necessidade de 
tomar medicamentos, pois vai haver melhora total, 23,53% (n=4/17) não sabe o que 
esperar 23,53% (n=4/17) espera apenas que a estatura final seja satisfatória, apenas 
11,76% (n=2/17) estavam confiantes de que alcançarão uma boa estatura final acima de 
150 cm, 11,76% (n=2/17) acredita que a expectativa para o futuro é reservada e que 
embora possa haver avanços, esses pacientes serão sempre doentes.
O número de pacientes com ST que estão fazendo uso de GH no Estado de MT em 
Julho de 2016 são 26.
DISCUSSÃO 
Houve um grande avanço no manejo das pacientes com ST nas últimas duas décadas do 
século XXI com a normatização da terapia de reposição com hormônio de crescimento e 
estrógenos, aliado ao diagnóstico precoce o que tem levado a melhoria do prognóstico 
(SAS et al. 1999, REITER et al. 2001, WIT 2002). Porém, o diagnóstico das pessoas 
com ST permanece um grande problema nos países em desenvolvimento, já que exige 
laboratório especializado e pessoal altamente qualificado, além de exames e 
medicamentos de alto custo, sendo que a maioria dos países não pode arcar com esses 
custos. Ainda tem que se levar em conta que o grupo que usa ou consome os serviços de 
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saúde, não traduz necessariamente a demanda por saúde, uma vez que existem fatores 
que restringem o seu acesso (distância, períodos de espera, tempo, custo do tratamento, 
etc.). O consumo ou uso dos serviços também não necessariamente equivale às 
necessidades de cuidados de saúde, pois com ou sem necessidade a pessoa pode 
consumir os serviços de saúde. Por sua vez, a gratuidade dos serviços da rede pública 
pode induzir ao uso desnecessário de alguns serviços (NERI e SOARES 2004). No 
Brasil, por não existir um cadastro nacional dos portadores de ST é difícil calcular o 
consumo anual de GH. Em Mato Grosso, desde março de 2001 foi implantado no 
HUJM, o Ambulatório de Desvios do Crescimento e Desenvolvimento, que foi 
responsável pelo diagnóstico e encaminhamento para tratamento da maioria dessas 
pacientes, n=10/17 (58,8%) cadastradas no período de 1994 até julho de 2004 no Centro 
de Especialidades de Média e Alta Complexidade da SES/MT. Esse ambulatório em 
curto período de tempo de implantação mostrou um alto índice de diagnóstico e poderia 
ter sido um Centro de Referência para essa patologia, porém não foi o que ocorreu.O 
número atual de pacientes com diagnóstico de ST que recebem tratamento com GH no 
Estado de Mato Grosso são 26, onde estão os demais? Estarão eles sendo 
acompanhados por outras alterações clínicas associadas e sem o diagnóstico da ST? Não 
teriam a necessidade de uso de GH? Como há frequência elevada de mosaicismo com 
expressão fenotípica variada e, na maioria das vezes, sutil, estes pacientes estariam sem 
diagnósticos? Ou seria devido ao desconhecimento dos profissionais de saúde, aliado à 
ausência ou dificuldade de recursos laboratoriais, resultando em um baixo número de 
casos diagnosticados quando comparada com a prevalência esperada? Estaria havendo 
maior índice de abortamentos? Qual seria a real incidência dessa doença no Estado de 
Mato Grosso? Distância entre a cidade de origem e centro especializado estaria 
dificultando esse diagnóstico? A complexidade do tratamento, barreira de acesso, 
envolvimento social negativo, e o grau em que cada paciente é afetado no seu dia-a-dia 
seriam fatores associados a não adesão ao tratamento? O número de nascidos vivos do 
sexo feminino em Mato Grosso, segundo o ano, é praticamente estável desde 1995, 
conforme Tabela 3 (MINISTÉRIO DA SAÚDE, 2005). Em contraste a distribuição dos 
casos segundo a data de nascimento mostra a ausência de casos novos desde 1997.
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Tabela 3 Número de nascidos vivos do sexo feminino em Mato Grosso, segundo ano 
de nascimento, 1994 a 2002 e distribuição dos casos de ST segundo a data de 
nascimento
Ano Número de nascidos 
vivos do sexo feminino
Casos de ST¥
Ano de nascimento N
- - até 1993 15
1994
1995
17.336
23.288
1994
1995
1
2
1996 24.158 1996 1
1997 24.526 - -
1998 23.792 - -
1999 23.849 - -
2000 23.979 - -
2001 22.839 - -
2002 23.281
2003 23.634
2004 24.923
2005 25.548
2006 24.133
2007 22.956
2008 24.468
2009 23.463
2010 23.864
2011 24.857
2012 24.982
2013 25.833
2014 27.537
2015 26
Fonte: MS/SVS/DASIS - Sistema de Informações sobre Nascidos Vivos - SINASC
¥Foram incluídos os dois casos do HUJM que não estavam em tratamento com GH em 
2004
O estudo feito entre 1994 e 2004, quando foram analisadas as variáveis pessoais e 
individuais, encontrou-se que a maioria das pacientes era natural e procedentes de locais 
onde existe o maior número de habitantes no Estado de Mato Grosso, Cuiabá e Várzea 
Grande, e também uma melhor estruturação dos serviços de saúde. Das 17 pacientes 
estudadas, a maioria nasceu a termo 64,71%. Embora a amostra seja pequena, não há 
estudos que indiquem a relação entre ST e prematuridade. Quanto ao peso e estatura de 
nascimento sabe-se que a média dessas medidas é menor que o da população sem esta 
síndrome, devido ao retardo de crescimento intrauterino (SUZIGAN et al. 2004 e 2005).
45
    Revista Eletrônica FACIMEDIT, v5, n2, Ago/Dez. 2016
 ISSN 1982-5285 – Artigo original
Na amostra estudada foram encontrados 4 pacientes que nasceram com baixo peso e os 
mesmos são populações de risco para doenças infecciosas, gastrointestinais, 
respiratórias, atraso de crescimento e desenvolvimento. Na amostra estudada o peso de 
nascimento de 3 pacientes era desconhecido e a estatura de 8 pacientes também, 
indicando a necessidade de divulgar a importância do preenchimento do Cartão da 
Criança pelos profissionais de saúde. Apesar de ter sido feito múltiplos esforços e 
investimentos na rede pública para a implantação desde 2005 do novo Cartão da 
Criança, como parte da política nacional que visa melhorar o atendimento global à 
criança. Ao diagnóstico, a maioria apresentava baixa estatura, 70,59% tinham pE<3 
(n=12/17) e peso normal segundo o IMC calculado entre p5 e p<85 (n=12/13). A idade 
ao diagnóstico do grupo estudado foi tardia, acima de 6 anos em 94,12% (n=16/17) dos 
pacientes, o que comprometeu o início de tratamento recomendado com Hormônio de 
Crescimento que é de 2 a 6 anos de idade (SAENGER 2000, JOHNSTON et al. 2001, 
PARTSCH et al. 2002, FRÍAS et al. 2003, COSTALONGA 2008, BRAZ 2013). A 
idade de início do tratamento foi tardia, variando entre 7,08 e 15,50 anos de idade, 
média de 10,68 anos. A estatura final depende de vários fatores, entre eles a idade de 
início de GH, a dose administrada, o tempo de tratamento prévio à estrogenização, a 
idade de início do uso de estrógenos e a estatura dos pais. 
Esses autores observaram que o início precoce do tratamento foi associado à melhor 
estatura final, com ganho estatural de até 16 cm. No grupo estudado não foi encontrado 
nenhuma paciente analfabeta, como a amostra era heterogênea e pequena, não foi 
possível fazer análise quantitativa de anos de estudo para as pacientes. Considerando-se 
o início da idade escolar com 7 anos de idade, foi encontrado 17,65% da amostra com
dificuldade de aprendizado escolar, o que está de acordo com o relatado por outros 
autores (SYBERT e McCAULEY 2004, TREVISOL-BITTENCOURT 2004). Na 
amostra estudada a média de anos de estudo materna e paterna foi acima de 8 anos. O 
que em estudo de e Lira (2004) estaria relacionado ao diagnóstico e início de tratamento 
mais precoce, fato não confirmado neste trabalho. Quanto à influência da estatura dos 
pais na estatura final dos pacientes com ST os resultados são controversos, neste 
trabalho a maioria da estatura paterna e materna estava entre o p10 e p90. A média da 
estatura paterna foi de 1,73 m (n=15/17). Apenas uma mãe apresentava baixa estatura, a 
média da estatura materna foi de 1,58 m (n=15/17). De modo geral a estatura-alvo sofre 
influência da estatura materna e paterna (FRÍAS et al. 2003, SUZIGAN et al. 2004), 
mas isso não ocorre na ST, e o resultado deste trabalho está de acordo com o relatado 
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por outros autores. Na amostra estudada apenas 1 paciente tinha história familiar de 
baixa estatura e nenhum paciente tinha história familiar de ST, o que confirma dados da 
literatura (FRÍAS et al. 2003, RIESER e PRACTITIONER-C 2002, CDC 2010), de que 
a ST é um evento esporádico e não há risco de recorrência do cariótipo 45,X na mesma 
família. 
A média da renda familiar foi de R$ 1.187,47, a renda familiar per capita foi de R$ 
282,77 e 100% da amostra tinha renda familiar acima de 1 salário mínimo. A média da 
renda familiar per capita acima de 1 salário mínimo da época do estudo que era de R$ 
260,00 pode ser explicada pela elevada média de anos de estudo dos pais acima de 8 
anos. A ocorrência desta patologia não está relacionada com a renda familiar 
(BRESOLIN e BRICKS 1986, FRÍAS et al. 2003). Similar ao que é relatado na 
literatura consultada (HAVERKAMP et al. 1999, FRÍAS et al. 2004), o tipo de 
apresentação cariotípica 45X (n=7/17, 41,18%) foi o mais frequente, porém amaioria 
apresentava mosaicismo (n=10/17, 58,82%). Nesta amostra observou-se baixo índice de 
pesquisa de marcadores de cromossomo Y (n=6/17), da amostra foi investigada com 
resultados negativos. Entretanto em dois pacientes foi encontrado mosaicismo no 
resultado do cariótipo com 46XY, já indicando necessidade de gonadectomia. Pacientes 
que têm a presença desse cromossomo têm maior risco de desenvolver gonadoblastoma 
e, portanto, a gonadectomia está indicada (GICQUEL et al. 1998, SAENGER et al.
2001, FRIAS et al. 2003). Esse resultado é preocupante, pois foi encontrado baixo 
índice de investigação pelos profissionais. AZCONA et al. (1999) e WOO et al. (2003), 
relataram que 3% dos pacientes com ST têm marcadores de cromossomos adicionados à 
monossomia de X e quando presentes é imperativo a realização de estudos de biologia 
molecular, como FISH e PCR, pois nos testes citogenéticos convencionais, como 
bandeamento, não são identificados. Neste trabalho não foi identificado nenhum 
paciente que tenha usado esses métodos para investigação de marcadores de 
cromossomos. A família foi a responsável pela maioria das suspeições diagnósticas, 
82,35% (n=14/17). Esses resultados são concordantes com os de LOPES et al. (1992), 
que enfatizam que a suspeição diagnóstica de baixa estatura é feita na maioria das vezes 
pela família quando é de causa genética, pois quando a baixa estatura está associada à 
causa familiar os familiares relatam que, por eles terem estatura pequena, seus filhos 
também a teriam, e que a criança não apresenta sinais de doença. 
Em 82,35% (n=14/17) dos pacientes foram relatadas alterações dismórficas. 
Diferentemente do relatado por FRÍAS et al. (2003) a alteração dismórfica mais 
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frequente foi pescoço curto ou alado em 71,43%. Cúbito valgo implantação baixa de 
cabelos, implantação baixa de orelhas, mamilos invertidos, genitália pouco 
desenvolvida, mandíbula pequena, linfedema mãos e pés, unhas hiperconvexas e 
displásicas foram relatados por FRÍAS et al. (2003) como achados em mais de 50% dos 
casos, neste estudo as freqüências foram abaixo de 50%. As diferenças na distribuição 
percentual dos achados com os de FRÍAS et al. (2003) devem provavelmente ao 
pequeno número da amostra. É importante salientar que em 17,65% dos casos não 
apresentavam alterações dismórficas, provavelmente devido ao alto achado de 
mosaicismo nos resultados do cariótipo. A alteração clínica mais freqüente relatada 
neste trabalho foi baixa estatura, 82,35%, coincidente com os dados da literatura que 
apontam que a deficiência de crescimento é o achado mais comum (SUZIGAN et al.
2004, WOO et al. 2003, FRÍAS et al. 2003, AZCONA et al. 1999).
Encontrou-se que o percentual de otites, disgenesiagonadal e tendência à obesidade 
foram inferiores aos descritos por FRÍAS et al. (2003).  A freqüência relativa de alergia, 
déficit de audição, hipertensão e hipotireoidismo são similares aos relatados por FRÍAS 
et al. (2003). Foram encontrados freqüências relativas superiores aos relatados por 
FRÍAS et al. (2003) de doença inflamatória intestinal e amigdalites. Isso pode ser 
decorrência do pequeno número de casos encontrados no Estado de Mato Grosso.
Outras alterações clínicas associadas foram encontradas: 35,29% de hipotireoidismo, 
anomalias cardiovasculares em 17,65% das pacientes, além de déficit de audição 
provavelmente relacionada às otites de repetição, como o relatado por outros autores 
(CARAKUSHANSKY 2001, FRÍAS et al. 2003, SUZIGAN et al. 2004 e 2005).
Outro problema associado encontrado foi à dificuldade de aprendizado escolar, 29,41% 
(n=5/17) e apenas um destes apresentava alterações clínicas associadas que dificultam a 
freqüência escolar como relatado por outros autores (SYBERT e McCAULEY 2004,
TREVISOL-BITTENCOURT 2004).
O gasto anual com hormônio de crescimento para 17 pacientes com ST é da ordem de 
R$ 328.416,00 que corresponde aproximadamente 16,00% do gasto total com esse 
hormônio no Estado de Mato Grosso. Levando-se em conta uma taxa de prevalência 
esperada de 272-680/100.000 habitantes do sexo feminino para o Estado de Mato 
Grosso de ST, os custos anuais calculados seriam da ordem de 5-12 milhões de reais por 
ano. 
Não foi encontrado trabalhos na literatura pesquisada para comparar com os dados 
obtidos. É um gasto significativo e como todo gasto público é urgente que se normatize 
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e implante o protocolo para atendimento e identificação desses pacientes no Estado do 
Estado de Mato Grosso, não foram diagnosticados o número esperado de pacientes com 
ST. O tempo transcorrido entre a idade ao diagnóstico e o início do tratamento com GH 
foi de até 2 meses em 40% (n=6/15) da amostra, período necessário para a família 
providenciar documentos, sendo que em 60% (n=9/15) da amostra esse tempo foi maior 
que 3 meses. É possível que a ST seja uma doença que “apavora” a família e 
desencadeia uma rápida procura ao tratamento hormonal com GH, apesar das 
dificuldades burocráticas a serem transpostas. Todos os pacientes da amostra relataram 
incremento subjetivo de estatura com o uso de GH, porém objetivamente somente 1 
paciente mudou de canal de crescimento, isso provavelmente ocorreu porque a maioria 
iniciou o tratamento após 6 anos de idade, aproximadamente entre 7 e 15 anos. A única 
que teve o diagnóstico antes de 6 anos de idade, o início do tratamento com GH foi 
tardio, aos 10 anos de idade, mostrando a falta de conhecimento do profissional do 
manejo recomendado nesta síndrome. Avaliando-se a utilização dos serviços, 
encontrou-se que a maioria dos pacientes, 70,59% (n=12/17) foram encaminhados pelo 
SUS, e destes, 66,67% (n=8/12) pelo HUJM, ressaltando a importância do Ambulatório 
de Desvios do Crescimento e Desenvolvimento na detecção de casos novos. Os serviços 
privados foram responsáveis pelo encaminhamento de 29,41% dos casos, o que 
evidencia não distinção pelo SUS do Cidadão Brasileiro, assegurando-lhe o que lhe é 
estabelecido na Constituição. 
A maioria (52,94%) dos diagnósticos foi feita pelo Pediatra, 29,41% pelo 
endocrinologista e 17,65% pelo geneticista. Não foi possível identificar quantos dos 
pacientes diagnosticados pelos especialistas foram encaminhados pelo Pediatra que é o 
primeiro profissional a ter contato com a criança. Em conversa pessoal com o 
geneticista, o mesmo informou que os casos diagnosticados por ele, foram 
encaminhados por Pediatras, o que reforça a importância do papel do Pediatra na 
suspeição diagnóstica.
A necessidade de acompanhamento multiprofissional é recomendação da Academia 
Americana de Pediatria (FRÍAS et al. 2003), neste estudo, somente 29,41% da amostra 
encontravam-se em acompanhamento multidisciplinar, o que pode ser explicado pelo 
fato da maioria apresentar mosaicismo no seu cariótipo, conseqüentemente menor 
expressão fenotípica.Ainda avaliando a utilização dos serviços de saúde, a maioria 
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relatou que faz acompanhamento médico semestral, 82,35%, o que é recomendado pela 
Academia Americana de Pediatria (FRÍAS et al. 2003).
Quando questionados sobre o grau de dificuldade de obtenção de medicamentos a 
maioria relata dificuldade (58,82%), referido pelos usuários como entrave burocrático.
Quando foi avaliado o conhecimento da família quanto motivo do uso do GH, 88,23% 
referiram ser devido ST e/ou Baixa Estatura. As respostas ao questionamento “Você 
acha que demorou para descobrirem que a sua filha tem essa doença?”foram similares 
tanto no grupo que respondeu sim, como no que respondeu não, a idade ao diagnóstico 
das pacientes foram tardias, acima de 6 anos, em ambos os grupos. A idéia de que 
houve demora pelos pais, denota que a patologia gera aspectos comportamentais como 
ansiedade, mesmo após o diagnóstico tanto nos pais como no paciente, além de 
insatisfação pessoal e dificuldade de adaptação social (STABLER et al.1994,
SUZIGAN et al. 2004 e 2005, MAGNA 2004). Não foram encontrados dados na 
literatura sobre esse questionamento especificamente.
O principal motivo de procurar consulta médica antes do diagnóstico de ST foi baixa 
estatura, 52,94% (n=9/17), 23,53% (n=4/14) relataram apenas consulta de rotina, 
17,65% (n=3/17) relataram outras patologias. Os dados são compatíveis com os dados 
da literatura (MARCONDES 2011, GRAVHOLT 2000, FRÍAS et al. 2003, THIESSEN 
et al. 2016) que apontam para a baixa estatura como o sinal clínico mais frequente e que 
leva à procura de atendimento médico.
As respostas ao questionamento “Como o (a) senhor (a) recebeu o diagnóstico da ST 
em sua filha?”, a maioria dos responsáveis pelas pacientes relatou alguma reação ao 
saber do diagnóstico atribuindo essa reação ao “fator surpresa”. Foi observado que 
29,41% (n=5/17) dos familiares sentiram tristeza quando informados do diagnóstico, 
23,53% (n=4/17) sentiram-se impotentes, 23,53% (n=4/17) referiram preocupação, 
5,88% (n=1/17) sentiram-se aliviados pela descoberta do diagnóstico, 5,88% (n=1/17) 
referiram preocupação específica com a baixa estatura que advém da patologia. 
As respostas obtidas com a pergunta “Quais as suas expectativas para futuro com o 
tratamento da ST com GH?” denotam a falta de esclarecimento sobre a doença e o 
ganho estatural com tratamento hormonal com GH em 52,94% dos entrevistados. 
50
    Revista Eletrônica FACIMEDIT, v5, n2, Ago/Dez. 2016
 ISSN 1982-5285 – Artigo original
CONCLUSÃO 
Apesar das limitações decorrentes da avaliação de série de casos, os resultados obtidos 
neste estudo são semelhantes aos encontrados em outros trabalhos consultados.
O número de nascidos vivos do sexo feminino no período de 1994 a 2002 foi de 
207.048, e entre 2002 e 2014 foi de 274.128. Levando-se em conta a incidência 
estimada para esta doença de 1:2.000 a 1:5.000 (MARCONDES 1989, FRÍAS et al.
2003) o número de casos esperados nesse período seria de 36 a 91 e 54 a 136 
respectivamente. Considerando-se que a população do Estado de Mato Grosso é de 
1.361.345 mulheres, seria esperada uma taxa de prevalência de 272-680/100.000 
habitantes do sexo feminino. No entanto, o número de casos cadastrados no Centro de 
Especialidades de Média e Alta Complexidade da SES/MT, n=26, foi bem aquém do 
esperado. Se o diagnóstico não está sendo feito, consequentemente os pacientes não 
estão em tratamento hormonal e deixando de receber acompanhamento adequado, 
podendo ocasionar agravos desnecessários, além de não se beneficiar do tratamento 
recomendado. 
O baixo número de indivíduos com o diagnóstico de Síndrome de Turner no Estado de 
Mato Grosso confirmado com o cariótipo indica a necessidade de desenvolver e 
implantar um centro de referência multiprofissional para Desvios do Crescimento e 
Desenvolvimento que será importante não somente para a ST. Reforçar a importância 
do reconhecimento precoce dos profissionais que atendem a criança com problemas de 
crescimento e disponibilizar a realização do cariótipo em todo indivíduo com fenótipo 
feminino e baixa estatura. Disponibilizar a pesquisa de marcadores do cromossomo Y 
nos pacientes com diagnóstico confirmado de ST. Melhorar o índice de suspeição dos 
familiares e profissionais de saúde através de cartazes contendo informação sobre a ST. 
Sensibilizar os profissionais que atendem a gestante e o recém-nascido para a sua 
suspeição diagnóstica.
Os resultados encontrados neste trabalho mostram a necessidade da realização de outros 
estudos no Estado sobre a ST para se conhecer a real taxa de prevalência, pois se sabe 
que a incidência é similar às outras patologias que já são detectadas através de 
triagemneonatal do teste do pezinho e assim melhorar a idade do diagnóstico para que 
os pacientes possam ser beneficiados com o tratamento na idade recomendada de 2 a 6 
anos de idade.
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Espera-se que os dados encontrados neste trabalho possam contribuir para a melhoria do 
serviço prestado aos pacientes com ST no Estado de Mato Grosso, seja através da 
implantação de protocolos, centro de referência, suporte laboratorial oferecendo exames 
como cariótipo, além de facilitar o acesso aos medicamentos de alto custo e de propiciar 
acompanhamento multidisciplinar de qualidade aos pacientes e seus familiares.
A ausência de serviço de referência no Estado de Mato Grosso para ST evidencia a 
importância deste trabalho e os dados encontrados poderão auxiliar no planejamento da 
implantação desse serviço pelos gestores. Assim, as informações deste estudo visam 
poder auxiliar no planejamento de estratégias para diagnóstico, tratamento, 
acompanhamento a curto e longo prazo destes pacientes e aplicação eficaz dos recursos 
financeiros das ações de Saúde no Estado de Mato Grosso para as portadoras da 
Síndrome de Turner.
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